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Qu'est-ce qui peut tomber 
a I'examen ? 


Reference : 

voir I'item I - 2 - 0 31, 
traite dans notre numero 
du 15 octobre 2006 

(Rev Prat 2006;56[15]:1705-10) 


Seuls des elements 
de reponse aux questions, 
tournis par I'auteur, 
vous sont communiques. 
Cependant, selon les 
recommandations du CNCI, 
vos reponses devront etre 
« redigees » en faisant 
des phrases 
et des paragraphes. 


Un gargon de 3 ans vous est adresse en consultation par le medecin scolaire, 
car il a de grandes difficultes d'insertion en petite section de maternelle. 

II a un retard de langage, une timidite excessive, une agitation et des difficultes 
a se concentrer sur une tache et a nouer le contact avec les autres enfants. 

A I'examen, on note un front haut, un prognathisme et de grandes oreilles decollees. 
Vous apprenez gu'un oncle maternel a un retard intellectuel. 


QUESTION N° 1 


Quel diagnostic evoquez-vous en priorite et sur quels criteres ? 


QUESTION N° 2 


Quels examens demandez-vous 

en priorite compte tenu de votre hypothese diagnostique ? 


■ QUESTION N° 3 


Quelle information donnez-vous aux parents 

en ce qui concerne les caracteristiques de la maladie et son evolution ? 
Existe-t-il d'autres atteintes cliniques associees a rechercher ? 


■ QUESTION N° 4 


Quelles informations concernant les particularity du mode de transmission 
de cette maladie donnez-vous aux parents ? 


■ QUESTION N° 5 


Les parents s'inquietent pour leur fille aTnee, agee de 9 ans qui presente 
des difficultes scolaires. 

Que leur repondez-vous ? 

Peut-on effectuer une etude moleculaire chez elle ? 


■ QUESTION N° 6 


La tante maternelle du patient, agee de 40 ans, est enceinte. 

Quels sont ses facteurs de risque d'avoir un enfant atteint de retard mental ? 
Quelle conduite a tenir lui proposez-vous ? 
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■ REPONSE N° 1 

• Syndrome de l’X fragile car retard mental chez un garyon, antecedent familial compatible avec 
une heredite liee a 1% dysmorphie faciale evocatrice et argument de frequence. 

■ REPONSE N° 2 

• Etude en biologie moleculaire a partir d’un prelevement sanguin a la recherche d’une expansion 
de trinucleotides CGG du gene FMR1. Ne pas oublier le consentement eclaire des parents, qui 
est une diposition legale. 

• II est egalement legitime de demander, devant ce tableau clinique, un caryotype standard dans 
un but de diagnostic differentiel. 

■ REPONSE N° 3 

• Expliquer qu’il s’agit d’un retard mental de severite variable chez le garyon, assode a des troubles 
du comportement. 

• II s’agit d’une maladie genetique (ou plutot monogenique). 

• II faut parler des problemes de dependance lorsque le patient sera plus age, des difficultes de 
prise en charge scolaire et d’insertion professionnelle. 

• Par ailleurs, preciser qu’il n’y a pas de malformations associees, ce qui peut rassurer les parents. 

■ REPONSE N° 4 

• Heredite liee a l’X. 

• Deux stades successifs de mutation : premutation et mutation complete avec amplification lors 
de la rneiose matemelle. 

• Tous les garyons porteurs de mutations completes expriment la maladie et environ 50 % des filles 
porteuses de mutations completes ont des difficultes cognitives et psychologiques de severite 
variable. 

• H existe un risque eleve pour la descendance des soeurs et tantes matemelles. 

■ REPONSE N° 5 

• Les troubles scolaires peuvent etre lies a l’existence d’une mutation complete. 

• On peut effectuer le test moleculaire chez un mineur dans un contexte diagnostique (on ne le 
feraitpas dam le cas dun mineur asymptomatique). 

■ REPONSE N° 6 

• Risque pour la tante d’etre conductrice pour l’X fragile = 50 %. 

• Son risque d’avoir un enfant atteint depend de la taille de sa premutation. 

• II faut effectuer l’etude moleculaire puis lui proposer un diagnostic prenatal si le terme de la 
grossesse le permet ( precisons qu il n’y a pas de limite legale, en France, pour une interruption medi- 
cale de grossesse, mais la situation est d’autant plus delicate sur le plan technique et 
psychologique que rinterruption est effectuee tardivemenl). 

• Par ailleurs, il existe chez cette femme une indication de diagnostic prenatal chromosomique 
pour age matemel du fait du risque accru de trisomie 2 1 et d’autres aneuploidies lie a son age. 
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